Informasi Teknis

Pemeriksaan ini melalui 2 tahap pemeriksaan yaitu
pengecekan kontaminasi sel maternal dan pemeriksaan
microarray, dengan sampel sebagai berikut

s L Maternal Cell ProChromosomal
ampie Contamination Check (CMA)-POC

Jenis 1 tabung 3 ml darah K2 Jaringan POC berukuran
EDTA minimal 1 cm? (jika berupa

plasenta, diutamakan

bagian viili)

Stabilitas 10 hari pada suhu ruang . B

atau 2-8°C 10 hari pada suhu 2-8°C
Persyaratan ¢ Tidak boleh dibekukan » Hindari kontaminasi
dan lisis darah dari

maternal/maternal

o Tidak i
cak menerima desidua/jaringan

transplantasi sumsum

tulang/sel punca maternal lain
alogenik e Tidak mengirimkan

o Tiekk fEnEime L(eseluruhan bagian
transfusi darah yang A
mengandung leukosit o Tidak boleh direndam
selama 2 minggu dalam formalin
sebelum pemeriksaan ., Tigak boleh dibekukan

Wajib segel tutup
tabung dengan parafilm

Penyimpanan Tabung K2 EDTA » Wadah steril
DNAse/RNAse free
Tidak boleh
menggunakan tutup

berbahan rubber/karet
(pot urine steril)
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ProChromosomal (CMA)-POC
untuk Diagnosis Sebab
Keguguran Berulang

Informasikan penyebab genetik keguguran
berulang pada pasien Anda, sebagai dasar
konseling dan perencanaan kehamilan
selanjutnya.
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Diagnosis Penyebab S % ProChromosomal (CMA)-POC memberi

Keguguran BerUIang ~«. informasi yang lebih akurat dan dapat
Keguguran Berulang

L7

12 9 diandalkan pada jaringan POC

Keguguran berulang didefinisikan sebagai 2 atau

lebih keguguran yang terjadi pada kehamilan
tahap awal (biasanya kurang dari 20 minggu).

Keguguran berulang diperkirakan terjadi pada
15-25% kehamilan.

Apa Penyebab

Keguguran Berulang?

Kelainan kromosom dan
genetik pada pasangan

O

Penyakit metabolik
yang tidak tertangani,
seperti: tiroid, diabetes,
dan beberapa kelainan

pembekuan darah

@

Sebagian tidak
diketahui penyebabnya
secara pasti

Berat badan tidak sehat,
terlalu banyak
mengonsumsi kafein,
alkohol, atau
obat-obatan tertentu

Fibrosis uterin dan
kelainan rahim
lainnya

Keguguran berulang biasanya disebabkan oleh faktor
genetik atau terjadi aneuploidi pada embrio janin.

" Tanpa diagnosis genetik yang tepat,
sulit menentukan konseling dan
rencana kehamilan berikutnya 4,

Penyebab keguguran sering kali tidak teridentifikasi

meski pemeriksaan sudah dilakukan. Pada

pemeriksaan karyotyping, hasil yang sering

ditemukan antara lain:

e Gagal tumbuh

e Kontaminasi jaringan maternal

e Hasil normal, tetapi tidak menjawab pertanyaan
klinis

ProChromosomal (CMA)-POC

ProChromosomal (CMA)-POC atau
Chromosomal Microarray (CMA): Melihat lebih
dalam, hingga level submikroskopik.

ProChromosomal (CMA)-POC merupakan
pemeriksaan genetik yang:

Mendeteksi penambahan atau kehilangan
segmen kromosom (copy number variants)

Tidak memerlukan sel hidup— cocok untuk
sampel POC

Memberikan yield diagnostik lebih tinggi pada
keguguran berulang

Karyotyping (G-Banding)

Membutuhkan sel yang
layak/hidup. Membutuhkan
kultur sel untuk menginduksi
pembelahan

Pertumbuhan in vitro dapat
mengubah proporsi sel
(sel fetus dan sel maternal)

Tingkat kegagalan tinggi
(20-25%), dengan laporan
mencapai hingga 42% karena
kegagalan kultur, kontaminasi,
atau kematian jaringan

Tidak mendeteksi mikrodeleksi
dan mikroduplikasi

MCC tidak terdeteksi.
Pertumbuhan sel maternal
yang berlebihan menyebabkan
tingkat negatif palsu yang
tinggi, berkisar antara 29,0%
hingga 89,7%

Hasil yang Bermakna

ProChromosomal (CMA)

Tidak memerlukan tahapan
proses kultur sel, sehingga
tidak membutuhkan sel hidup

Analisis untuk mengidentifikasi
kelainan genetik dilakukan
secara langsung sebagaimana
adanya di dalam jaringan sampel

Tingkat kegagalan sangat
rendah selama kualitas DNA
mencukupi

Mendeteksi mikrodeleksi dan
mikroduplikasi patogenik

Dapat dideteksi dengan
QF-PCR

untuk Langkah Berikutnya

ProChromosomal (CMA)-POC bermanfaat untuk:

& Mendiagnosis kelainan genetik penyebab
keguguraan berulang, antara lain:
e Kelainan struktur kromosom

» Aneuploidi sporadik

e Unbalance translocation yang mengindikasikan
adanya faktor kelainan genetik dari orang tua
& Merencanakan konseling genetik dan strategi

kehamilan berikutnya.

& Membantu mengelola aspek psikologis pasien
dengan informasi yang lebih pasti.



